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Oslerin tauti on harvinainen, periytyvä an-
giogeneesin häiriö, joka tunnetaan myös ni-
millä Osler–Weber–Rendun oireyhtymä ja 
hereditaarinen hemorraginen telangiektasia 
(HHT). Tauti periytyy autosomissa vallit-
sevasti. Pienellä osalla potilaista tauti johtuu 
uudesta mutaa tiosta, jolloin virheellistä geeniä 
ei ole peritty. Geenivirheitä on todettu useam-
massa TGF-β/BMP-signaalikaskadin geenis-
sä. Tavallisimmin Oslerin tautia aiheuttavat 
geenivirheet ovat geeneissä ACVRL1 ja ENG 
(McAllister ym. 1994, Johnson ym. 1996, Gal-
lione ym. 2004, Cole ym. 2005). Näiden poik-
keavien geenien vuoksi pienten verisuo nien 
pinnalta puuttuu normaali joustava kerros, 
mikä aiheuttaa veri suonten haurauden ja su-
pistuskyvyttömyyden. Veren hyytymisjärjes-
telmässä itsessään ei ole mitään vikaa. Taudin 
esiintyvyys vaihtelee maailmanlaajuisesti. Eu-
roopassa sen on arvioitu olevan 1:5 000–8 000 
(Kjeldsen ym. 1999, Dakeishi ym. 2002). 
Tarkkoja epidemiologisia tutkimuksia Suo-
messa ei ole tehty, mutta on luultavaa, että tau-
ti on vahvasti alidiagnosoitu.
Tautiin liittyy valtimoiden ja laskimoiden 
laajentumia, limakalvojen herkästi vuotavia 
telangiektasioita, ihon telangiektasioita sekä 
sisäelinten valtimo-laskimo-oikovirtauksia, 
jotka aiheutuvat valtimo-laskimoepämuodos-
tumista (AV-epämuodostuma). Lähes kaikilla 
potilailla esiintyy runsaita, toistuvia ja ane-
miaa aiheuttavia nenäverenvuotoja ja ihon 
telangiektasioita. Ikääntyessä ruoansulatus-
kanavan verenvuodot yleistyvät. Sisäelinten 
AV-epämuodostumat ovat usein oireettomia, 
mutta ne voivat aiheuttaa pahimmillaan hen-
keä uhkaavia komplikaatioita.
Diagnoosi ja taudin määritelmä 
Oslerin taudin diagnoosi perustuu kliiniseen 
tutkimukseen sekä perusteelliseen suku- ja 
tautianamneesiin. Uudesta mutaatiosta joh-
tuvat tautitapaukset ovat harvinaisia, ja niiden 
osalta ei sukuhistoriaa saada esille. Varsi nainen 
diagnoosi pohjautuu vuonna 2000 julkaistui-
hin Curacaon kliinisiin kriteereihin (Shovlin 
ym.). Taudin diagnoosia pidetään varmana, 
kun tutkittava täyttää vähintään kolme näistä 
taudin kriteereistä. Sairaus on mahdollinen, 
kun kaksi kriteeriä täyttyy, ja epätodennäköi-
nen, kun vähemmän kuin kaksi kriteeriä täyt-
tyy (taulukkO 1). Oslerin taudin diagnoosia 
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Oslerin tauti eli hereditaarinen 
hemorraginen telangiektasia
Oslerin tauti on perinnöllinen verisuonien uu­
dismuodostuksen häiriö. Sen taustalla voi nyky­
tiedon mukaan olla useamman eri geenin 
geenivirheitä, jotka aiheuttavat verisuonten 
haurauden ja supistuskyvyttömyyden. Tyypilli­
simpänä oireena ovat toistuvat spontaanit ne­
näverenvuodot, jotka rajoittavat normaalia elä­
mää ja heikentävät elämänlaatua. Taudin muita 
kohde ­elimiä ovat iho, keuhkot, suolisto, aivot 
ja maksa, mutta näiden oireet ovat harvinaisem­
pia. Diagnoosi perustuu kliinisiin löydöksiin sekä 
sukuhistoriaan, ja tarvittaessa se varmistetaan 
geenitestillä. Oslerin tautia hoidetaan oireiden 
mukaan, ja hoito keskittyy usein nenäveren­
vuotojen hoitamiseen. Vanhemmalla iällä myös 
gastrointestinaalivuodot saattavat aiheuttaa on­
gelmia. Hoidon tavoitteena on vähentää oireita 
ja parantaa elämänlaatua. Parantavaa hoitoa ei 
ole, mutta potilaiden elinaikaennuste on nor­
maali. Hoitavan yksikön tulisi hallita diagnostiik­
ka, seulonta sekä erilaiset hoitovaihtoehdot. 
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ei tarvitse varmistaa geenitestauksella,  mutta 
testeistä voi olla apua, jos diagnoosi on epä-
varma esimerkiksi Oslerin tautia sairastavan 
lähisukulaisella. Osler-suvuissa noin 20 %:lla 
potilaista mutaatioita ei kuitenkaan löydetä 
geenitesteillä (Bossler ym. 2006). Oslerin tau-
din penetranssi on kovin vaihteleva, ja tämän 
vuoksi Osler-suvun lasten tautidiagnoosia ei 
voida tehdä ilman geenitestiä. Toisena vaih-
toehtona lapsipotilailla on odottaa ja katsoa, 
puhkeaako tauti myöhemmin aikuisiällä. Os-
lerin taudin kliininen taudinkuva vaihtelee 
paljon eri sukujen ja saman suvun yksilöiden 
välillä. Joillakin aivojen verisuonimuutokset 
voivat ilmaantua jo lapsena, kun taas toisilla 
nenäverenvuodot alkavat vasta vanhemmalla 
iällä. Vaihteleva penetranssi hankaloittaa tau-
din seulontaa, diagnostiikkaa, kliinistä tutki-
musta ja hoitolinjauksia.
Genetiikka
Oslerin tauti periytyy autosomissa vallitsevas-
ti, joten Oslerin tautia sairastavan lapsella on 
50 %:n mahdollisuus periä geenivirhe. Taudin 
esiintyvyys on molemmilla sukupuolilla sama. 
Nykyään Oslerin taudin taustalla tunnetaan 
kolme geeniä. Geenivirheet kromosomissa 9 
sijaitsevassa endogliinia koodaavassa ENG-
geenissä aiheuttavat HHT1:n. Poikkeavasti 
toimiva ALK1 (activin receptor-like kinase) 
on seurauksena virheestä ACVRL1-geenissä 
ja johtaa HHT2:een. ACVRL1-geeni sijait-
see kromosomissa 12. Jopa 80 % Oslerin tau-
din tunnetuista geenivirheistä sijaitsee näissä 
kahdessa geenissä. HHT-potilaista 1–2 %:lla 
geenivirhe on kromosomissa 18 sijaitsevas-
sa SMAD4-geenissä. Virheet tässä geenissä 
aiheuttavat myös juveniilia polyyppitautia ja 
joskus samanaikaisesti sekä HHT:n että ju-
veniilin polyyppitaudin. Kaksi vielä tuntema-
tonta geeniä on paikannettu kromosomeihin 
5 (HHT3) ja 7 (HHT4). Oslerin tauti on 
geneettisesti hyvin heterogeeninen sairaus, ja 
nykyisin tunnetaan yli 600 erilaista mutaatio-
ta, jotka aiheuttavat tautia. Eri geenivirheet ja 
HHT-testejä tekevät laboratoriot löytyvät in-
ternetistä (http://hhtmutation.org).
Patofysiologia 
Ongelmana Osler-potilailla on verisuonten 
epänormaali rakenne tietyissä elimissä. Tau-
dittomilla alueilla verisuonirakenteet ovat 
täysin normaalit. Oslerin taudissa mutatoi-
tuneiden geenien koodaamat proteiinit vai-
kuttavat poikkeavasti endoteelisolun TGF-β 
(transform ing growth factor-β) -suurperheen 
sisäiseen viestintään. TGF-β-suurperheeseen 
kuuluu useita ligandeja, jotka vaikuttavat mo-
niin solujen toimintoihin, kuten proliferaa-
tioon ja erilaistumiseen. Endogliini ja ALK1 
ovat proteiineja, jotka sijaitsevat erityisesti 
verisuonten endoteelisolujen solukalvoissa ja 
muokkaavat TGF-β-suurperheen ligandien 
vaikutusta soluihin (Shovlin 2010). Hiiriko-
keissa on pystytty osoittamaan, että kyseisten 
geenien virheet aiheuttavat vastaavanlaisen 
taudinkuvan hiirillä. Todennäköisesti Osle-
rin tauti aiheutuu haploinsuffisienssista, eli 
yksi toimiva geeni ei riitä tuottamaan tarvit-
tavaa määrää proteiinia. Homotsygoottieläin-
malleissa on havaittu myös, että koe-eläimet 
kuolevat jo sikiökaudella vaikeisiin verisuoni-
epämuodostumiin ja verenvuotoihin (Abdalla 
ja Letarte 2006). Taudin penetranssin vaihte-
lu iän ja yksilöiden välillä viittaa siihen, että 
ulkopuolisilla tekijöillä ja muilla geeneillä on 
Taulukko 1. Oslerin taudin diagnoosissa käytettävät Curacaon kliiniset kriteerit.
Spontaanit toistuvat nenäverenvuodot
Mukokutaaniset (iholla tai limakalvolla sijaitsevat) telangiektasiat (sormenpäät, huulet, 
suun ja nenän limakalvot)
Viskeraaliset valtimo­laskimo­oikovirtaukset (suolisto, keuhkot, aivot, maksa, selkäydin)
Ensimmäisen asteen positiivinen sukuhistoria
oslerin tauti eli hereditaarinen hemorraginen telangiektasia
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osuutta taudin kliiniseen kuvaan. Angiogenee-
sin ja kudosvaurioiden parantumisen on ha-
vaittu pahentavan Oslerin taudin taudinkuvaa. 
Endogliini ja ALK1 ilmentyvät erityisesti an-
giogeneesissä ja vaikuttavat verisuonten silei-
den lihasten ja perisyyttien muodostumiseen. 
Yksinkertaistettuna voidaan sanoa, että Os-
lerin tauti johtuu verisuonten poikkeavasta ra-
kenteesta. Histopatologisesti telangiektasioissa 
havaitaan aluksi pienten postkapillaaristen las-
kimoiden laajentumista, jonka jälkeen kapil-
laariverkosto tuhoutuu. Lopulta syntyy suoria 
yhteyksiä valtimoiden ja laskimoiden välillä 
ja voimakasta lymfosyyttistä perivaskulaaris-
ta kertymää. Suurten AV-epämuodostumien 
ajatellaan syntyvän pienistä telangiektasioista 
etenevästi verisuonten uudelleen muokkau-
tumisen (remodelling) kautta (kuva 1). Nor-
maalisti verisuonet adaptoituvat esimerkiksi 
valtimopaineeseen ja verisuonen seinämän ja 
luumenin halkaisijan suhde on paineen siedon 
kannalta optimaalinen. Tällaista sopeutumis-
ta ei tapahdu Osler-potilailla. AV-epämuo-
dostumissa havaitaan suonten laajentumista, 
eri asteista verisuonten seinämien paksuuntu-
mista ja voimakasta epäjärjestystä erityisesti 
 tunica adventitiassa (Bourdeau ym. 2000).
Oireet ja löydökset
Iho. Telangiektasiamuutoksia iholla tai pos-
kien limakalvoilla esiintyy noin 75 %:lla ai-
kuispotilaista (Plauchu ym. 1989). Tyypilli-
sesti muutokset ovat läpimitaltaan alle 5 mm:n 
kokoisia pistemäisiä verisuonisykeröitä iholla. 
Muutosten väri vaihtelee punaisesta violettiin. 
Tyypillisimmät esiintymispaikat ovat kasvojen 
iho, huulet, suun limakalvot, kieli, korvalehdet, 
A B C
kuva 1. Ihon pintaverisuoniston rakenteet normaalitilanteessa ja Oslerin taudissa. Normaalisti arteriolit ja 
laskimot ovat yhteydessä toisiinsa runsaan kapillaariverkoston kautta (a). Oslerin taudin varhaisvaiheessa 
kapillaariverkosto harvenee ja laskimot laajentuvat, mutta laskimoiden ja arteriolien välillä on kuitenkin 
edelleen yhteys (B). Oslerin taudissa valtimoiden ja laskimoiden välille muodostuu lopulta laajentuneita 
suoniyhteyksiä ilman selkeää kapillaariverkostoa (C). Tästä seuraa telangiektasioita.
kuva 2.  Tyypillisiä ihon telangiektasiamuutoksia 
posken iholla. Yleensä ihomuutokset ovat lähinnä 
kosmeettinen haitta.
kuva 3.  Telangiektasioita potilaan kielessä. Kieli­
muutokset voivat joskus vuotaa runsaasti ja vaatia 
tyrehdyttämistä.
J. Numminen ja R. Taulu
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sormet ja rintakehän ihoalueet (kuvat 2  ja 3). 
Useimmiten muutokset ovat lähinnä kosmeet-
tinen haitta; verta ne vuotavat harvoin.
Nenä. Oslerin taudin tavallisin ja useimmi-
ten ensimmäinen kliininen oire on nenäveren-
vuoto. Potilaista lähes kaikilla esiintyy toistu-
via, runsaita ja spontaaneja nenäverenvuotoja 
nenän limakalvojen telangiektasiamuutoksista 
(kuva 4). Nenäverenvuodot alkavat usein jo 
lapsuudessa, ja 20 vuoden iässä 90 %:lla po-
tilaista esiintyy toistuvia vuotoja (Romer ym. 
1992). Nenäverenvuototaipumus lisääntyy 
ikääntyessä. Vuodot voivat olla vakavia, ja ne 
saattavat vaatia toistuvia verensiirtoja ja rauta-
lääkitystä. 
Keuhkot. Noin 50 %:lla Oslerin tautia sai-
rastavista todetaan keuhkojen verisuonimuu-
toksia. Keuhkojen AV-oiko virtaukset oikealta 
vasemmalle aiheuttavat suoran yhteyden keuh-
koverenkierron ja systeemiverenkierron välil-
le. Tämä voi johtaa keuhkojen valtimoveren 
huonoon happeutumiseen ja hypoksemiaan. 
Seurauksena saattaa olla myös kapillaarisuo-
niston suodattamistoiminnon puuttuminen, 
mikä voi synnyttää keskushermosto-oireita, 
tai verisuonten hauraus, joka saattaa johtaa 
keuhkoverenvuotoihin. Potilaista, joiden oi-
kovirtaus on alle 25 %, puolet on oireettomia. 
Oireilevat potilaat kärsivät usein hengenahdis-
tuksesta, uupumuksesta ja syanoosista. 
Keuhkojen valtimo-laskimo-oikovirtaus on 
myös tavallisin syy Oslerin tautia sairastavan 
potilaan aivoinfarktille tai aivoabsessille. Täl-
laisiin akuutteihin keskushermosto-oireisiin 
liittyvä kuolleisuus on 10 %:n luokkaa (Cottin 
ym. 2007). 
Aivot. Oslerin tauti voi aiheuttaa aivoissa 
tel angiektasioita, AV-oikovirtauksia, aneurys-
mia tai kavernoottisia angioomia. Eniten klii-
nisiä oireita aiheuttavat AV-oikovirtaukset, 
joiden esiintyvyyden on arvioitu olevan noin 
10 % (Fullbright ym. 1998). Iästä riippumat-
ta nämä muutokset voivat aiheuttaa Oslerin 
tautia sairastavalle epileptisiä kohtauksia, iske-
miaa, aivoabsesseja tai aivoverenvuotoja. 
Ruoansulatuskanava. Osler-potilaan ikään-
tyessä (yli 50-vuotiaat) ruoansulatuskanavan 
verenvuotoriski lisääntyy. Onkin arvioitu, 
että 25 %:lle ilmaantuu akuuttia tai kroonista 
ruoansulatuskanavan vuotoa. Verenvuotoa voi 
esiintyä missä kohdassa tahansa, mutta tavalli-
simmin vuotokohta on mahalaukussa tai ohut-
suolessa (Begbie ym. 2003).
Maksa. Maksamuutoksia esiintyy 30–
60 %:lla Osler-potilaista. Muutokset oireilevat 
kuitenkin vain harvoin, eivätkä ne ole usein-
kaan kliinisesti merkittäviä (Begbie ym. 2003). 
Muutokset ovat pääasiallisesti AV-oikovirtauk-
sia. Pelätyimmät ja myös tavallisimmat mak-
samuutoksista aiheutuvat kliiniset oireet ovat 
suuresta minuuttivirtauksesta johtuva äkillinen 
sydämen vajaatoiminta, portahypertensio sekä 
sappitietukokset. 
Seulonta ja kuvantaminen
Hoito- ja tutkimusohjeet vaihtelevat maail-
manlaajuisesti paljon sekä oireettomien että 
oireilevien potilaiden seulonnan ja kuvanta-
misen suhteen. Seulonnassa on huomioitava, 
että tutkimukset ovat riittävän herkkiä, tark-
koja ja turvallisia. Lisäksi pitää olla hoitokeino 
seulonnassa löydettyyn sairauteen. Erityisen 
tärkeää on arvioida seulonnan hyödyt ja haitat 
sekä se, onko seulonnalla vaikutusta potilaan 
terveyteen. Suurella osalla Osler-potilaista 
viskeraaliset elinmanifestaatiot eivät aiheuta 
mitään oireita koko elinaikana. Pienellä osalla 
muutokset voivat lisätä kuolleisuutta.
kuva 4. Tyypillisiä telangiektasiamuutoksia nenän 
väliseinässä. Muutokset nenässä ovat erittäin vuoto­
herkkiä. Ne saattavat vuotaa pienestäkin mekaani­
sesta ärsytyksestä tai vaikkapa lämpimän ruoan tai 
nesteen nauttimisesta.
594
Keuhkojen AV-epämuodostumat ovat usein 
oireettomia mutta voivat aiheuttaa aivoinfark-
teja ja -absesseja. On arvioitu, että Oslerin tau-
ti aiheuttaa jopa 70–90 % kaikista keuhkojen 
AV-epämuodostumista (Shovlin ja Letarte 
1999, Saluja ym. 2000), joten seulomalla Os-
lerin tautia sairastavat potilaat voidaan löytää 
suurin osa kaikista keuhkojen AV-epämuo-
dostumista. Aikuispotilaiden osalta keuhko-
löydösten seulonnasta vallitseekin varsin laaja 
yksimielisyys. Seulontatutkimukseksi suositel-
laan keuhkojen tietokonetomografiaa. 
Aivojen verisuonimuutosten seulominen 
on vaikeampi kysymys. Suurin osa Osler-po-
tilaiden aivojen verisuoniepämuodostumista 
ei oireile koskaan, mutta vuotaessaan ne ovat 
henkeä uhkaavia. Tutkimuksiin ja erityisesti 
hoitotoimenpiteisiin oireettomillakin poti-
lailla liittyy suuria riskejä. Aivojen verisuoni-
muutokset ilmaantuvat Osler-potilaille usein 
jo kouluiässä, ja tällöin seulonta ja mahdolliset 
hoitotoimenpiteet pitäisi aloittaa jo lapsilla. 
Toisaalta Osler-potilaiden lisääntynyt kuol-
leisuus liittyy monesti juuri tähän potilasryh-
mään. Yhdysvalloissa aivomuutosten seulon-
taan suhtaudutaan selvästi positiivisemmin 
kuin Euroopassa. Pään ja aivojen magneetti-
kuvaus on ensisijainen seulontatutkimus.
Maksan verisuoniepämuodostumien seu-
lonta eroaa muista ryhmistä siten, että hoito-
toimenpiteitä tehdään vain oireileville potilail-
le. Toisaalta vatsan kaikukuvaus on helppo ja 
riskitön toimenpide. Jos diagnoosi on epävar-
ma, voi viskeraalisten muutosten löytyminen 
joissain tapauksissa varmistaa sen.
Hoito
Toistuvat nenäverenvuodot heikentävät po-
tilaiden elämänlaatua merkittävästi invalidi-
soimalla arkielämää ja sosiaalista kanssakäy-
mistä. Alkuvaiheessa vuodot ovat lieviä ja 
itsestään rajoittuvia. Myöhemmin ne muut-
tuvat vaikeammiksi ja vaativat usein toistuvia 
veritankkauksia. Muiden elinryhmien oireet 
ovat huomattavasti harvinaisempia, mutta 
esiin tyessään ne aiheuttavat suuremman sai-
rastuvuuden ja kuolleisuuden. Oslerin tautia 
hoidetaan pääasiallisesti oireiden mukaan, ja 
hoito keskittyy lähes aina nenäverenvuotoihin.
Nenäverenvuodon hoidon tavoitteena on 
vähentää vuotoja ja parantaa elämänlaatua. 
Hoitomenetelmiä on runsaasti (taulukkO 2). 
Hoito valitaan potilaskohtaisesti ottaen huo-
mioon potilaan ikä, sukupuoli, aikaisemmat 
hoidot sekä hänen omat toiveensa. Alkuun ko-
keillaan vain vähän kajoavia hoitomuotoja ja 
tarvittaessa edetään radikaalimpiin hoitoihin. 
Useimmiten potilaalle joudutaan  vuosien saa-
tossa kokeilemaan lähes kaikkia tarjolla olevia 
hoitovaihtoehtoja. Tavanomaisia nenäveren-
vuodon hoitoja kuten laapistamista tai tam-
ponointia pitää välttää Osler-potilailla, koska 
ne vaurioittavat telangiektasioita, lisäävät veri-
suonien uudismuodostusta ja vaikeuttavat tau-
tia entisestään.
Lievissä nenänverenvuodoissa, joihin po-
tilas ei ole tarvinnut verensiirtoja, aloitetaan 
yleensä telangiektasioiden laserointi. Mikäli 
tilanne on vaikeampi, laseroinnin yhteydessä 
voidaan limakalvot käsitellä bevasitsumabil-




















 Yhdistetty telangiektasioiden laserointiin
J. Numminen ja R. Taulu
HARVINAISET SAIRAUDET
595
la ruiskuttamalla tai sumuttamalla. Tämän 
lääke hoidon on havaittu parantavan selkeästi 
laseroinnin tehoa (Chen ym. 2011, Karnezis 
ja Davidson 2011). Akuuteissa hätätilanteis-
sa, jolloin vuoto on runsasta, voidaan harkita 
nenää suonittavien verisuonien ligaatioita tai 
radiologista embolisaatiota. Valitettavasti näi-
den toimenpiteiden teho on varsin lyhytaikai-
nen. Tietyissä tapauksissa kyseeseen tulevat 
tukihoitona myös estro geeni hormoni hoidot. 
Ne sopivat ensisijaisesti vaihdevuodet ohitta-
neille naisille. Hormonihoitojen mahdolliset 
haittavaikutukset on kuitenkin hyvä muistaa. 
Vaikeimmissa tapauksissa voidaan ajatella sep-
todermoplastiaa, jossa nenän väliseinän, nenä-
käytävän lattian ja sivuseinän limakalvo kuo-
ritaan mahdollisuuksien mukaan pois ja kor-
vataan ihosiirteellä. Toimenpiteellä voidaan 
parhaimmillaan saavuttaa nenäverenvuotojen 
suhteen muutaman vuoden rauhallisempi jak-
so (Lund ja Howard 1999, Harvey ym. 2008). 
Viimeisenä kirurgisena vaihtoehtona on sie-
rainten sulku leikkaus, jossa molemmat sierai-
met suljetaan täysin kääntämällä ihokielekkeet 
sierainten reunasta eteen ja ompelemalla ne 
yhteen (kuva 5). Leikkaus on varsin radikaali, 
mutta potilaat sopeutuvat pysyvään suuhengi-
tykseen no peas ti. Ajan myötä myös kosmeet-
tinen tulos on hyväksyttävä. Sierainten sulku 
lopettaa nenä verenvuodot lähes kokonaan, 
mikäli loppu tulos on tiivis (Lund ja Howard 
1996). Täysin ongelmaton ja nenäverenvuo-
dot parantava hoito tämäkään ei välttämättä 
ole. 
Muut kohde-elimet. Oireettomienkin keuh-
kolöydösten aktiivinen hoitaminen on tapaus-
kohtaisesti aiheellista, koska hoitamattomana 
tilanne voi olla hengenvaarallinen. Keuhkojen 
valtimoiden ja laskimoiden väliset oiko vir-
tauk set yleensä embolisoidaan. Näin vähen-
netään veritulppariskiä ja parannetaan yleistä 
keuhkofunktiota. Ruoansulatuskanavan vuo-
tokohdat hoidetaan tavallisesti sähköpoltolla 
(kuumakäsittely, argonplasmakoagulaatio tai 
laserhoito). Joskus massiivisissa vuodoissa 
voidaan joutua myös suolen osapoistoihin. 
Lääkehoitojen tehosta suolistovuodoissa on 
yksittäisiä julkaisuja sekä tamoksifeenin että 
bevasitsumabin osalta, ja tulokset ovat ol-
leet rohkaisevia (Flieger ym. 2006, Yaniv ym. 
2009). Henkeä uhkaavissa maksan ongelmissa 
maksansiirto voi tulla aiheelliseksi. 
Hoitotulokset ja ennuste
Parantavaa hoitoa tautiin ei vielä ole. Nenä-
verenvuotoja kyetään hallitsemaan uusilla 
lääkehoidoilla ja kirurgisilla menetelmillä 
aiem paa paremmin. Tämä on kohentanut hoi-
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kuva 5. Osler­potilaan sieraimet välittömästi sulku­
leikkauksen jälkeen. Molemmat sieraimet on ommel­
tu kiinni käyttämällä sierainaukkojen ihokielekkeitä, 
jotka on käännetty keskiviivaan kolmesta eri suun­
nasta.
oslerin tauti eli hereditaarinen hemorraginen telangiektasia
laatua. Huolimatta vaihtelevista ja ikääntyes-
sä lisääntyvistä taudin ilmenemismuodoista 
Oslerin tautia sairastavien elinaikaennuste on 
normaali. Tähän vaikuttavat kuitenkin suuresti 
mahdollisesti ilmaantuvat sisäelinvauriot, jot-
ka saattavat lisätä kuolleisuutta. On arvioitu, 
että mikäli sisäelinoireita ilmaantuu ennen 60 
vuoden ikää, kuolleisuuden riski on lievästi li-
sääntynyt. 
Lopuksi
Oslerin taudin kokonaisvaltainen hoito on 
taudin monimuotoisuuden takia vaativaa. 
Ensisijaisena tavoitteena on turvata potilaille 
mahdollisimman oireeton elämä ja hyvä elä-
mänlaatu. Koska tauti on perinnöllinen, on 
myös tärkeää kertoa potilaalle ja hänen suku-
laisilleen sairauden oireista ja tutkimuksiin ha-
keutumisesta. Tarvittaessa potilas lähetetään 
perinnöllisyysneuvontaan. ■
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HARVINAISET SAIRAUDET
Summary
Osler’s disease or hereditary hemorrhagic 
telangiectasia
According to current knowledge, Osler’s 
disease may be caused by gene defects 
of several distinct genes, causing vascular 
fragility and lack of contractility. The 
most typical symptoms are recurrent 
spontaneous nose bleedings. Other 
target organs of the disease include 
skin, lungs, intestinal tract, brain and 
liver, but symptoms in these organs are 
less common. The diagnosis is based on 
clinical findings, family history and can, if 
necessary, be confirmed by a gene test. 
Osler’s disease is treated symptomatically. 
There is no curative treatment. 
